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1 遺伝情報の担い手 DNA と RNA
生物はそれぞれ固有の遺伝的プログラムにしたがって
形質発現を行い，また自己のコピーを作っている。その
ための遺伝情報は核酸 （DNA または RNA ）の塩基配列
としてそれぞれの生物が固有にもっている。
生物の遺伝情報伝達に使われている DNA はアデニン










分子である。 したがって， DNA の大きさを表すのには
分子量などではなく，塩基の数を用いてO O 塩基対（bp :
base pair ）または0 0 塩基という表現が使われる。千塩基
を 1 Kb （キロベース），百万塩基を l Mb （メガベース）
という 。また， DNA の鎖の方向性を炭素の番号で 5 ’











→・・・・・・・ー 蛋白一般に遺伝情報は DNA からRNA ，蛋白へと一方通行であるが，
逆転写酵素による RNA からDNA という経路がある。
ヒトをはじめ，ほとんどの生物が DNA を遺伝情報の
基本としており， 一部のウイルスのみが RNA を遺伝子
としてもつ。RNA のまま遺伝子を発現・複製していく
ウイルスもあるが，レトロウイルスのように DNA 生物
に寄生し RNA を一旦 DNA に複製 （逆転写） してから
再び固有の RNA を作るものもある。このようなウイル





る。DNA の遺伝情報は， RNA に転写（transcription ）さ
れ，蛋白に翻訳 （translation ）されることによ って実行
に移される口遺伝子の中でも rRNA （リボゾーム RNA ),
tRNA （トランスファー RNA ）やスプライシングに関与




































た DNA を指す。このような DNA は生物のもつ DNA の
うちの一部に過ぎない。遺伝子となって働く部分以外の




子の発現に際してはまず， DNA が RNA にうつし取られ
る。RNA 合成酵素は核酸の 3＇に次の核酸の 5’をつなぐ
という方向にしか働けないので，核酸の鎖を作るときに

















AAA ・ ・ ・ ・3’ 
AAA ・ ・ ・ ・3’ 
一般的な遺伝子の構造を示した。DNA は転写，スプライ シングを経て mRNA となる。
ヒトゲノム解析と社会
転写を調節する領域があり さまざまな転写調節因子が





現している遺伝子（house keping gen ）の場合，にはし




と書く ）と並んだ C に起きる。メチルシトシンはアミ
ノ基を失うことによって T に変化するので，塩基が変
わるような突然変異は C が T に変わる方向に多く起
こったと考えられている。晴乳類では G やC が A やT




















上述したように， DNA から転写された RNA は RNA
として働く場合と，蛋白質に翻訳されてから機能をもっ




AATAAA という配列（polyadenylation signal ）があり，
これが目印となって 3 ’末端に複数の A がつけ加えられ





ストン以外の DNA 結合蛋白の 3 つから成り立っている。
分裂期に見えるものは既に DNA の複製を終え，今まさ
に分かれようとしているもので，それぞれの姉妹染色分






























ヒトでは l 番から2 番までと XY をあわせた一倍体
（ハプロイド） DNA は約30 億塩基とされている。一番
大きな l番染色体は全体の 9% ，一番小さい21 番染色体
で約 2% 程度といわれており 単純計算すると一つの染
色体は 6 千万（60Mb ）から 2 億 7 千万塩基（270Mb)











したがって l本のバンドは数 Mb から十数 Mb に相当す
る。
ゲノム DNA の量は生物によってまちまちであり，












SRY は約60bp である。 α－globin は DNA の長さは0.8Kb
であるがイントロンを 2 つもつため実際の翻訳領域は
0.5Kb である。大きな遺伝子としては， Duchene 型筋
ジストロフィーの原因遺伝子であるジストロフィンは X
染色体上に 2Mb 以上にわたって存在し， mRNA は16Kb
でイントロンは60 以上ある（表 1 ）。おおよそ平均的な
遺伝子のサイズは数 Kb である。一つの遺伝子の平均の
中堀 豊
表 1 遺伝子のサイズ（Mckusick, Mendelian, Inheritance in Man : 
Johns Hopkins University Pres より改変）
遺伝 子 遺伝子のサイズ（Kb) 開釈領域の臭き（Kb) イントロンの歓
小きいもの
a globin 0.8 0.5 2 
SRY 0.6 0.6 。
βglobin 1.5 0.6 2 
インシュリン 1. 7 0.4 2 
中位のもの
コラーゲン I pro al 18.0 5.0 50 
アルブミン 25.0 2.1 14 
Adenosi d開 mlnase 32.0 1.5 1 
第IX 因子 34.0 2.8 7 
ブヱニルアラニン水酸化酵素 90. 2.4 12 
大曹なもの
’fJVlll 因子 186.0 9.0 26 
ジストロプイン >2,0. ～16.0 >60 
長さを 3Kb と考えると 5 万個の遺伝子がお互いに重な
らなければ，延べ 1億 5千万塩基という値になる。した
がって，全ゲノムが30 億塩基とすると遺伝子をコードし







いる Alu 配列， Ll 配列などがある。偽遺伝子には遺伝
子重複がおこった後，壊れて偽遺伝子となる場合と，一
旦RNA となりスプライスや poly A の修飾を受けた後に







DNA を数百 Kb からメガベース単位で分析することが
できるようになった。また， YAC （酵母人工染色体）
の登場で，やはり数十 Kb の大きさまでしかクローンイヒ
できなかった DNA を数百 Kb から Mb 単位でクローン
化できるようになった。各 YAC に 1Mb のヒト由来











し，おおよそ 1 cM （センチモルガン） = 1Mb と考えて
よい。
遺伝的地図の作製に大きな役割を果たしたのは，マイ
クロサテライト（CA リピート）である。 CA リピート
は CA・・・ という反復が繰り返すもので，ゲノム中，
数十 Kb に一つくらい存在する。CA が15 回を越して繰
り返しているものは，多くの場合その繰り返し数に多型
があり，家系内の染色体の伝わり方を調べるのに都合が
よい D これを大量に準備し 犬家系の検体を集めて解析
を行う一方，それに対応する YAC をスクリーニングし
て地図っくりに大きく貢献したのがフランスの














基配列は EST (Expresd Sequnc Tag ）として，データ
ベースに登録されている。
ヒトのシーケンスにかかる前に もう少しゲノムサイ
ズの小さな生物ということで 表 2 に挙げるようなモデ
ル生物や細菌のゲノムシーケンスが計画的に行われた。
各国チームが領域を分け合っており，枯草菌などは日本


















































り，行政も研究者も minority に対する扱いや ethnic group 
298 
を話題にすることに異常に神経質である。また，疾患遺
伝子を調べてリスクフアクターをもった人は保険に加入
できないというような社会問題も出てきた。個人と家族
のプライパシーの保護という倫理的問題もある。
しかし，アメリカの場合にいう保険は生命保険ではな
く，日本でいうところの医療保険に入れないことが特に
問題である。日本は世界に冠たる国民皆保険制度の国で
あるから，あまりこの方面に神経質になりすぎる必要は
ないと筆者は思っている。それよりも，健康な人の遺伝
的背景が明らかになることによって，なんらかの補助手
段で皆がそれを見習えるなら これほど結構なことはな
＼ハロ
中 堀 豊
おわりに
ヒトゲノムに関する研究について概説した。ヒトのも
つ DNA の全配列が決まっても（配列から遺伝子を推定
はできても確定はできないので），必ずしも全ての遺伝
子が明らかにされるというものでもない。ヒトゲノムは
とてつもないデータの宝庫となるが そのままでは意味
を持たない。これをもとにして，遺伝子がどのように発
現し，どのように働いてさまざまな生物機能を担ってい
るのかを解析する時代になる。特に ヒトにおいては比
較の基となるデータができることによって，個体間の遺
伝的な違いに基づく それぞれの個体の表現型の違いが
扱えるようになる。
